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Stellingen behorende bij het proefschrift:
CHARGE syndrome:
CHD7 mutations, heart defects and overlapping syndromes
1. Voor typische CHARGE patiënten zonder een CHD7 mutatie is een herevaluatie van het 
CHD7 gen gerechtvaardigd. (Dit proefschrift)
2. Pathogene missense mutaties in het CHD7 gen geven een milder fenotype dan 
truncerende mutaties. (Dit proefschrift)
3. Het type hartafwijkingen dat wordt veroorzaakt door CHD7 mutaties is variabel, maar 
AVSD en conotruncale hartafwijkingen komen relatief vaak voor. (Dit proefschrift)
4. Direct DNA-onderzoek van CHD7 is niet zinvol bij patiënten met een aangeboren 
hartafwijking, maar het is wel belangrijk om het CHD7 gen op te nemen in 
uitgebreidere genpanels voor aangeboren hartafwijkingen. (Dit proefschrift)
5. Het spectrum van fenotypes dat wordt veroorzaakt door CHD7 mutaties kan het best 
beschreven worden als CHD7-gerelateerde aandoeningen. (Dit proefschrift)
6. Overlappende fenotypes tussen verschillende syndromen kunnen inzicht geven in de 
overlappende onderliggende functies van betrokken genen in de embryogenese. (Dit 
proefschrift)
7. Om patiënten met zeldzame aandoeningen te kunnen behandelen volgens de laatste 
inzichten, moeten richtlijnen voor patiëntenzorg makkelijk vindbaar, toegankelijk en 
aanpasbaar zijn.
8. Het bezoeken van patiënten bijeenkomsten is een niet te onderschatten aanvulling bij 
klinisch wetenschappelijk onderzoek.
9. Wetenschap is slechts een beeld van de waarheid. (Francis Bacon 1561-1626)
10. Elk antwoord geeft weer nieuwe vragen.
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